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Makula Halesi'nin Eslik Ettigi Niemann-Pick
Hastaligi

Figen BATIOGLU!, Gokhan OZDEMIR?, Leyla S. ATMACA?

OZET

Makula halesi, makulada, gormeyi bozmayan, halka seklinde, kristale benzer birikimlerin olug-
turdugu klinik goriiniimdiir. Beraberinde sfingomyelinaz enzimi eksikliginin de olmasi nedeniyle
Niemann-Pick hastaliginin degisik bir gekli olarak kabul edilmistir. Bu ¢alismada, Niemann-Pick
hastalig1 tanis1 almug, g6z muayenesinde her iki tarafta makula halesi saptanan 16 yasindaki bayan
olgu, nadir goriilen bir hastalik ve buna bagli goz tutulumu olmasi nedeniyle sunulmustur.

ANAHTAR KELIMELER: Niemann-Pick hastaligi, lipidoz, makula halesi

MACULAR HALO ASSOCIATED WITH NIEMANN-PICK TYPE B DISEASE
SUMMARY

Macular halo is a clinical finding of ring-like crystalloid opacities around the fovea with no visual
impairment. Since it is associated with sphingomyelinase deficiency, the entity is classified as a va-
riant of Niemann-Pick disease. This paper presents a 16 year-old female patient with macular halos
and systemic association of Niemann-Pick type B disease which is a rare entity with unique ma-

cular involvement. Ret-vit 2001; 9 : 161 - 164.
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Niemann-Pick hastali§i, otozomal resesif
gecis gosteren ve sfingomyelinaz enzimi ek-
sikligi sonucu dokularda sfingomyelin de-
polanmas1 ile karakterize bir hastaliktir! -4,
Baglama yasi ve santral sinir sistemi tu-
tulumuna gore 5 alt gruba ayrilir. Tip A’da
erken donemde hepatosplenomegali ve no-

rolojik tutulumla birlikte olgularin. % 50’sinde -

makulada kiraz kirmizist goriiniim vardir. Tip
B’de ise erken hepatosplenomegali olmasina
karsin norolojik bulgular ve makula tutulumu
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genellikle gérﬁlmCZG. Ancak makulada kiraz
kirmizis1 goriiniimiiniin daha hafif bir formu
olan ve “makula halesi” olarak tanimlanan hal-
ka seklindeki birikimlerin Niemann-Pick Tip B
hastaliginin bir degiskesi olarak goriilebilecegi
Cogan tarafindan bildirilmistir!. Takiben Se-
bestyn ve Galfi3, Saidi7, Harzer® ve Ham-
mersen”’de benzer olgular yayinlamiglardir.

Bu caligmada, klinik bulgularla Niemann-
Pick hastalig: tanis1 almis, santral sinir sistemi
tutulumu olmayan ve her iki gézde makula ha-
lesi saptanan bir olgu sunulmus ve bu nadir
birliktelik hastaligin farkli bir degigkesi olarak
kabul edilmigtir.
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OLGU

Pediatrik gastroenteroloji boliimiinde Ni-
emann-Pick hastalig: tanisi ile izlenen 16 ya-
sindaki bayan olgu g6z tutulumu yoniinden de-
gerlendirildi. Sistemik muayenesinde ; her iki
akcigerde yaygin infiltrasyon, kalpte tiim
odaklarda 2-3. derece sistolik iifiiriim, karinda
asit birikimi ve hepatosplenomegali, her iki
humerus alt ucunda kemik saftinda kismi de-
jenerasyon saptanmigti. Dalak ult-
rasonografisinde genis splenik ven ve dalak alt
kisminda 1 cm’lik hiperekojen solid lezyon
mevcuttu. Norolojik muayenesi, tam kan ve
biyokimya degerleri normal sinirlarda idi. Aile
Oykiisii anlamli degildi. Mevcut klinik bul-
gularla olguya Niemann-Pick hastalig1 tanisi
konmugtu.

Olgunun gdz muayenesinde; sag ve solda
gorme keskinligi ve renkli gérme tam olup 6n
segment muayenesi, pupillalar ve goz ha-
reketleri normaldi. Fundus muayenesinde, her
iki makulada simetrik, acgik renkli, halka sek-
linde birikim saptandi. Olgunun renkli fundus
fotografi (Resim 1a,1b) ve fundus fléresein an-
jiografisi (FFA) cekildi. Her iki gozde
FFA’nin erken evresinde perifoveal damar
aginda hafif maskelenme, foveada ge¢ evrede
hafif hiperfloresans saptandi (Resim 2a,2b).
Goldmann perimetride gorme alaninda defekt
izlenmedi.

TARTISMA

Niemann-Pick hastali1 sfingomyelinaz en-
zimi eksikligine bagli dokularda sfingomyelin
depolanmasidir. Normal hiicre miémbraninin
bir parcasi olan sfingomyelinin hiicrede bi-
rikim hizi ve miktar1 hastaliin giddetini be-
lirler. Tanida enzim c¢alismasi gereklidir.

5 alt gruba ayrilan Niemann-Pick has-
tahginin en kotii prognoza sahip olam tip

A’dir. Bu akut noropatik tip, norolojik islevleri
etkiler ve olgular dogumdan kisa siire sonra
kaybedilir. Olgularin yaklagik yarisinda ma-
kulada kiraz kirmizis1 goriinlim vardir. Sfin-
gomyelinaz enzimi disiiktiir. Daha iyi prog-
nozlu B tipi, kronik ve ilerleyicidir. Genellikle
cocukluk ya da genclik doneminde ortaya
cikar.  Hepatosplenomegali, kemik de-
gisiklikleri ve akcigerde yaygin infiltrasyon
vardir. Santral sinir sistemi tutulumu yoktur.
Sfingomyelinaz enzim diizeyi ¢ok diisiiktiir.
Kemik iliginde kopiik hiicreleri saptanir. Bu
olgularda kronik deri dokiintiileri de bil-
dirilmigtir3*.

Tip C subakut formdur. Bir yasina kadar
normal gelisimden sonra sinir sistemi hizla tu-
tulur ve olgular birkag yil i¢inde kaybedilir. Bu
olgularda goz bulgular1 normal olarak bil-
dirilmigtir. Tip D ise klinik olarak C tipine
benzer. Tip C ve D’de dokuda sfingomyelin
birikimi olur ancak sfingomyelinaz aktivitesi
normaldir. E tipinde ise sinir sistemi digindaki
dokularda sfingomyelin birikimi vardir'?.

Makulada kiraz kirmizis1 goriiniimii, Tay
Sacks, Niemann-Pick tip A ve diger lipid me-
tabolizmas1 hastaliklari (lipidozis)lo’11 ile
santral retinal arter (SRA) tikanikhiginda retina
sinir lifi tabakasindaki opaklagmaya baglidir.
Bu opaklagma, lipid depo hastaliklarinda hiicre
i¢cindeki lipid birikimine bagliyken, SRA ti-
kanikliginda hiicrei¢i ddem nedeniyledir. Sant-
ral fovea, gangliyon hiicresi icermediginden
cevre retina ile kontrast fark olusturarak bu
gorliniime neden olur.

Makulada, halka seklindeki birikimlerle ka-
rakterize makula halesi, kiraz kirmizisi go-
riiniimiiniin daha hafif bir geklidir. Ik kez
Cogan tarafindan olgunun fundus fotografi ile
tanimlanmig ve Niemann-Pick tip B hastaligi
ile birlikteligi g(‘jsterilmigtirz. Stereoftalmosko-
pik muayenede bu birikimlerin gangliyon
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Resim 1a-1b

Sag ve sol gozde makula halesi

Resim 2a-2b
Sag ve sol goz floresein anjiografide perifoveal damar aginda hafif maskelenme ve foveada hatfit hiperfloresans

hiicre katindan ¢ok Henle katinda veya altinda
olabilecegi One sﬁrﬁlmii§tﬁr1. Ancak bu ko-
nuda histopatolojik inceleme bulunmamak-
tadir. Bu haleler 15 ay3 ve 20 y111 gibi bir siire
degismeden kalabilir. Cogan, bu birikimlerin
anormal ksantofil oldugunu ve Henle katinda
veya altinda yerlestigini bildirmi§tir1. Matt-
hews ve arkadaglar1 ise birikimlerin anormal
ksantofil olamayacagin1 ve gangliyon hiicre
tabakasinda yerlestigini, fotoreseptor ta-
bakasindaki birikimlerin gorme iglevlerini et-
kileyecegini savunmuglardir. Floresein an-
jiografinin  erken evresinde  perifoveal
damarlarin maskelenmesi de birikimlerin
gangliyon hiicre tabakasinda yerlestigini des-

teklemistir®.

Olgumuzda her iki makulada simetrik ve
perifoveal damar agin1 hafif maskeleyen hale
seklinde birikim goriilmiis olup bunlarin gang-
liyon hiicre tabakasinda olabilecegi di-
siiniilmiigtiir. Olgunun goérme keskinliginin
tam olmasi da daha yiizeyel yerlesimi des-
teklemektedir.

Makula halesi olan Niemann-Pick’li ol-
gularda hipertrigliseridemi ve hiperkoles-
terolemi bildirilmi§tir1. Olgumuzda kan trig-
liserid ve kolesterol seviyesi normal sinirlarda
bulunmug olup enzim ¢aligmasi ya-
pilamamigtir. Ancak klinik bulgular ve li-
teratiirdeki benzer yaynlar esliginde de-
gerlendirilirse, olgumuzun Niemann-Pick Tip

B hastaliginin bir degiskesi oldugu kabul edi-
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lebilir. Bu olgularda makula halesi seklindeki
birikim, ganglion hiicresi, Henle tabakasi,
daha az olasilikla da pigment epiteli altinda
yerlegebilir.
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